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	이 유전자의 산물은 뉴클레오티드 절단 복구 경로에서 기능하며, 자외선이나 시스플라틴을 포함한 친전자성 화합물에 의해 유발되는 DNA 손상 복구에 필수적입니다. 이 단백질은 XPF 엔도뉴클레아제(ERCC4라고도 함)와 이종이량체를 형성하며, 이 이종이량체 엔도뉴클레아제는 DNA 손상 부위를 절단하는 과정에서 5' 말단 절단을 촉매합니다. 또한 이 이종이량체 엔도뉴클레아제는 재조합 DNA 복구 및 이중 가닥 교차결합 복구에도 관여합니다. 이 유전자의 돌연변이는 뇌안면골격증후군을 유발하며, 이 유전자의 발현을 변화시키는 다형성은 발암 과정에 관여할 수 있습니다. 이 유전자에서는 서로 다른 이소형을 암호화하는 여러 전사 변이체가 발견되었습니다. 이 유전자의 마지막 엑손은 CD3e 분자(엡실론 관련 단백질)와 겹칩니다. ERCC1 유전자 결함은 뇌-안구-안면-골격 증후군 4형(COFS4)[MIM:610758]의 원인입니다. COFS는 태아기에 발병하는 상염색체 열성 퇴행성 질환으로 뇌, 눈, 척수에 영향을 미칩니다. 출생 후에는 뇌 위축, 뇌량 형성 부전, 근긴장 저하, 백내장, 소각막증, 시신경 위축, 진행성 관절 구축 및 성장 부진을 유발합니다. 안면 기형은 지속적인 특징입니다. 두개골, 눈, 사지, 심장 및 신장의 이상도 발생합니다. 기능: DNA 복구 중 5' 절단을 담당하는 구조 특이적 DNA 복구 엔도뉴클레아제입니다. 유사성: ERCC1/RAD10/SWI10 계열에 속합니다. 소단위: ERCC1과 XPF/ERRC4로 구성된 이종이량체입니다.
	연구 분야
	뉴클레오티드 절제 복구;
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	1) Hela, 2) HepG2, 3) 293T, 4) Jurkat 세포를 1:2000으로 희석하여 웨스턴 블롯 분석을 수행하였다.

